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OSSZEFOGLALO - UTMUTATO
Kérjik, olvassa el figyelmesen az alabbi tajékoztatot osszefoglalod elkészitése elbtt!

Tartalmi kévetelmények:
= Az 6sszefoglaldnak konkrét adatokat kell tartalmaznia a kovetkezs felosztasban:
Bevezetés (Background)
Anyag és modszer (Methods)
Eredmények (Results)
Kovetkeztetés (Conclusion)

Formai kévetelmények:
Az egységes formatumu megjelenés érdekében kérjik a kovetkezé Utmutatok betartdsat:
= Osszefoglaldjat ,Times New Roman CE” bet(itipussal, 12 pontos betlimérettel, egyes sorkézzel, MAGYAR
NYELVEN készitse el.
= Az absztrakt cime félkovér betlkkel irédjon.
= A cim ala, egy sort kihagyva a szerz6(k) neve keriljon (Prof., Dr., és egyéb titulusok nélkll). Az egységes
névmutatd miatt a vezeték- és keresztnév megadasa is sziikséges minden szerzénél! Huzza ald az el6add
nevét a szerz6k kozul.
= Egy sort kihagyva, a kovetkezG6 sorban az intézet, osztaly és a varos szerepeljen. Kiilonb6z6 munkahelyekrdl
érkez6 szerz6tarsak esetén kérjiik azokat arab szammal sorszdmozni felsé indexben. (A sorszamokat a
szerz6k neve mogott is kérjik megadni.)
= Egy sort kihagyva kezdddhet az 6sszefoglald. A szovegben hasznalt roviditéseket definidlni sziikséges. A
teljes szoveg bekezdések nélkiil, egyes sorkézzel, sorkizart formatumban irédjon. Tablazatokat, grafikonokat
tartalmazhat az 6sszefoglald. Képek, fotok nem keriilhetnek az 6sszefoglaldba.
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ABSTRACT

UJ LEHETOSEG A KRONIKUS LIMFOCITAS LEUKEMIA
MOLEKULARIS ~ DIAGNOSZTIKAJABAN: A TP53
MUTACIOANALIZIS JELENTOSEGE

Fésiis Viktdria®, Marosvari Doral, Alpar Donat!, Kiraly Péter Attilal,
Egyed Miklés?, Gurbity Timea®, Borbényi Zita®, Matolcsy Andras?,
Bodor Csabal

IMTA-SE Molekularis Onkohematolégia Kutatdcsoport, 1. sz.
Patologiai és Kiserleti Rakkutatd Intézet, Semmelweis Egyetem,
Budapest, 2Kaposi Mor Oktatd Korhaz, Kaposvar, 3Szegedi
Tudomanyegyetem, Il. sz. Belgyogyaszati Klinika, Szeged

Bevezetés: A kronikus limfocitas leukémia (CLL) agressziv klinikai
lefolyasénak hatterében dont6en a daganatos sejtek TP53 defektusa
all, melyet a 17p kromoszdma régié delécidja mellett a TP53 génben
kialakuld6 mutaciok is okozhatnak. Az (j terapias modalitasok
megjelenésének  kOszonhetéen mar e  betegcsoportban s
rendelkezésre all hatékony célzott terapia, ezért kiemelt jelentdséggel
bir ezen betegek azonositasa, amihez a 17p delécid vizsgalata mellett
elengedhetetlen a TP53 gén mutécidanalizise is. Egészen mostanaig
hazankban nem volt elérhet6 a TP53 mutaciék kimutatasara
alkalmas vizsgalat, igy a TP53 defektust hordozo betegek kozel
harmada nem kerult azonositasra.

Célkitlizés: Munkank soran célul tOztik ki a TP53 mutaciok
kimutatasara alkalmas diagnosztikus eljaras beallitasat, amely a 17p
deléciot detektdld FISH vizsgalatot kiegészitve valamennyi TP53
defektust hordozé beteg azonositasara alkalmas.

Anyag és Modszer: Osszesen 181 CLL-ben szenvedd beteg DNS
mintajan veégeztik el a TP53 gén teljes kddold régidjanak
mutécidanalizisét. A szekvendlasi eljarast az Eurdpai LeukemiaNet
CLL munkacsoportja (ERIC) altal k6z6lt nemzetkozi ajanlas alapjan

dolgoztuk ki.

Eredmények: A betegek 11,6%-aban (21/181) azonositottunk
mutaciot a TP53 génben. A 21 betegben &sszesen 25 mutéaciot
detektaltunk. A muténs betegek 53%-aban a TP53 mutécio 17p
delécioval tarsult, azonban az esetek 47%-aban a TP53 mutacio
onalléan, 17p delécio nélkiil fordult elo.

Kovetkeztetés: Munkank soran hazankban els6ként sikeresen
allitottuk be a TP53 mutaciok rutinszerii kimutatasara alkalmas
szekvenalasi eljarast. A FISH vizsgalat mellett elvégzett
mutacidanalizis segitségével ezéltal lehetéség nyilik a TP53
defektust hordozo betegcsoport hianytalan azonositasara, segitseget
nyujtva ezzel az optimalis terapias stratégia megvalasztasahoz.




